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СПИСОК СОКРАЩЕНИЙ

АД — артериальное давление
АГ — артериальная гипертензия
АКТГ — адренокортикотропный гормон
ВДКН — врожденная дисфункция коры надпочечников
АГС — адреногенитальный синдром
21-ДОК — 21-дезоксикортизол
ТМС — тандемная масс-спектрометрия
УЗИ — ультразвуковое исследование
ЧСС — частота сердечных сокращений

МК — минералокортикоиды 
ЭКО — экстракорпоральное оплодотворение
11-ДОК — 11-дезоксикортизол
17OHP — 17-гидроксипрогестерон
ДГЭА — дегидроэпиандростерон
ДГЭАс — дегидроэпиандростерона сульфат
SD — коэффициент стандартного отклонения
ПС — половые стероиды
КТ — компьютерная томография
МРТ — магнитно-резонансная томография
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ТЕРМИНЫ И ОПРЕДЕЛЕНИЯ

Врожденная дисфункция коры надпочечников 
(адреногенитальный синдром, врожденная гиперпла-
зия надпочечников) — группа заболеваний с аутосомно-
рецессивным типом наследования, в основе которых 
лежит дефект одного из ферментов или транспортных 
белков, принимающих участие в биосинтезе кортизола 
в коре надпочечников

Преждевременное адренархе — изолированное 
появление лобкового оволосения у девочек до 8 лет 
и у мальчиков до 9 лет.

Гонадотропин-зависимое преждевременное по-
ловое развитие — появление вторичных половых 
признаков у девочек до 8 лет и у мальчиков до 9 лет, 
обусловленное преждевременной активацией гипотала-
мо-гипофизарной системы.

Определение спектра стероидов методом ТМС — 
количественное определение основных стероид-
ных гормонов и их метаболитов в сыворотке крови 
методом тандемной хромато-масс-спектрометрией 
(LC-MS/MS).

Уровень достоверности доказательств — степень 
уверенности в том, что найденный эффект от примене-
ния медицинского вмешательства является истинным

Уровень убедительности рекомендаций — сте-
пень уверенности в достоверности эффекта вмеша-
тельства и в том, что следование рекомендациям 
принесет больше пользы, чем вреда в конкретной си-
туации

Сложившаяся клиническая практика — (англ. good 
practice point, GPP) используется для тезисов-рекомен-
даций, относящихся к сбору жалоб и анамнеза пациента, 
физикальному осмотру пациента, а также характеризую-
щих организацию медицинской помощи (организацию 
медицинского процесса) в случае, если отсутствуют до-
казательства, полученные на основании результатов си-
стематического поиска и отбора клинических исследо-
ваний.

1. КРАТКАЯ ИНФОРМАЦИЯ ПО ЗАБОЛЕВАНИЮ 
ИЛИ СОСТОЯНИЮ (ГРУППЕ ЗАБОЛЕВАНИЙ 
ИЛИ СОСТОЯНИЙ)

1.1	 Определение заболевания или состояния 
(группы заболеваний или состояний)
Врожденная дисфункция коры надпочечников (адре-

ногенитальный синдром, врожденная надпочечнико-
вая гиперплазия) — группа заболеваний с аутосомно-
рецессивным типом наследования, в основе которых 
лежит дефект одного из ферментов или транспортных 
белков, принимающих участие в биосинтезе кортизола 
в коре надпочечников.

1.2	 Этиология и патогенез заболевания или 
состояния (группы заболеваний или состояний)
В основе всех форм ВДКН лежат патологические 

вариантные замены в генах, отвечающих за синтез 
ферментов или коферментов стероидогенеза, а так-
же гена STAR, кодирующего белок, который участвует 
в транспорте холестерина внутрь митохондрий [1–8]. 
Для всех форм ВДКН доказан аутосомно-рецессивный 

тип наследования, т.е. для проявления заболевания 
необходимо наличие мутаций на обоих аллелях. Также 
при всех формах заболевания имеется генотип-фено-
типическая корреляция, при которой выраженность 
клинических проявлений напрямую зависит от сте-
пени нарушения функции фермента. Таким образом, 
описаны классические формы заболевания с дебютом 
клинической картины в ранний неонатальный период, 
и неклассические стертые формы заболевания, когда 
клиническая картина развивается в более позднем 
детском возрасте, в период пубертата или даже у мо-
лодых взрослых [5, 9, 10]. При наличии компаунд-гете-
розиготных мутаций, клиническую картину определя-
ет менее «тяжелая» мутация.

При всех формах ВДКН отмечается дефицит корти-
зола, что по механизму отрицательной обратной связи 
приводит к повышению уровня АКТГ и гиперплазии над-
почечников. В результате стимуляции надпочечников 
происходит избыточное накопление стероидов, предше-
ствующих ферментативному блоку. Клиническая картина 
каждой формы ВДКН обусловлена дефицитом гормонов, 
синтез которых невозможен при данном ферментатив-
ном блоке, и избытком предшественников.

1.3	 Эпидемиология заболевания или состояния 
(группы заболеваний или состояний)
Самой частой формой ВДКН, на которую приходится 

более 90% больных, является дефицит 21-гидроксилазы. 
Распространенность дефицита 21-гидроксилазы в мире, 
рассчитанная по данным неонатального скрининга, со-
ставляет 1 случай на 14 000 живых новорожденных [11]. 
В России по данным неонатального скрининга часто-
та классических форм дефицита 21-гидроксилазы со-
ставляет 1 случай на 9638 живых новорожденных [12]. 
Распространенность неклассической формы дефицита 
21-гидроксилазы в мире составляет 0,1–0,2%, среди ев-
реев-ашкенази данная форма встречается значитель-
но чаще — 1–2%. Минимальная распространенность 
неклассической формы дефицита 21-гидроксилазы, 
рассчитанная на основании определения гетерозигот-
ного носительства двух наиболее частых мутаций в гене 
CYP21A2 по формуле Харди-Вайнберга на примере Мо-
сковской области, составила 1 случай на 2206 новоро-
жденных [13].

Второй по распространенности формой ВДКН яв-
ляется дефицит 11в-гидроксилазы. В мире данная 
форма ВДКН встречается в 10 раз реже, чем класси-
ческие формы дефицита 21-гидроксилазы. Распро-
страненность дефицита 11в-гидроксилазы в России 
не изучена. Остальные формы ВДКН встречаются 
значительно реже. Для некоторых редких форм ВДКН 
характерна высокая частота встречаемости в отдель-
ных популяциях, что объясняется как частотой близ-
кородственных браков, так и эффектом основателя. 
Так описана высокая распространенность дефицита 
Зв-гидроксистероиддегидрогеназы, которая состав-
ляет 1  случай на 22  679 живых новорожденных в Ре-
спублике Осетия [14].

Учитывая подавляющее преобладание дефицита 
21-гидроксилазы среди всех форм ВДКН, основная часть 
клинических рекомендаций относится к диагностике 
и лечению именно этой формы.
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1.4	 Особенности кодирования заболевания или 
состояния (группы заболеваний или состояний) 
по Международной статистической классификации 
болезней и проблем, связанных со здоровьем

•	 E25 Адреногенитальные расстройства
•	 E25.0 Врожденные адреногенитальные нарушения, 

связанные с дефицитом ферментов
•	 E25.8 Другие адреногенитальные нарушения
•	 E25.9 Адреногенитальное нарушение неуточненное

1.5	 Классификация заболевания или состояния 
(группы заболеваний или состояний)
На сегодняшний день известно 7 форм врожденной 

дисфункции коры надпочечников (ВДКН):
•	 Липоидная гиперплазия коры надпочечников (мута-

ции гена, кодирующего белок StAR);
•	 Дефицит 20,22-десмолазы (11а-гидроксилазы);
•	 Дефицит 17а-гидроксилазы/17,20-лиазы;
•	 Дефицит 3в-гидроксистероиддегидрогеназы;
•	 Дефицит 21-гидроксилазы;
•	 Дефицит 11в-гидроксилазы;
•	 Дефицит оксидоредуктазы.

Внутри каждой формы выделяют классические 
и неклассические варианты, в зависимости от тяжести 
и сроков клинических проявлений. Деление на класси-
ческую и неклассическую форму обусловлено разной 
степенью снижения активности фермента, что определя-
ется конкретной мутацией.

При дефиците 21-гидроксилазы выделяют 3 клиниче-
ские формы: две классические — сольтеряющую, вириль-
ную и неклассическую форму заболевания. При нулевой 
активности фермента определяется тотальный дефицит 
глюко- и минералокортикоидов, что приводит к сольтеря-
ющему состоянию в период новорожденности и различ-
ной степени выраженности вирилизации наружных ге-
ниталий у девочек. При остаточной активности фермента 
от 1 до 5% развивается вирильная форма заболевания без 
нарушения минералокортикоидной функции, но приво-
дящая к внутриутробной вирилизации плода. При актив-
ности фермента более 5% вирилизация проявляется толь-
ко после рождения в виде преждевременного адренархе 
в 4–5 лет, ускорения роста и костного возраста [12, 15, 16].

1.6 Клиническая картина заболевания или состояния 
(группы заболеваний или состояний)
Характерный для всех форм ВДКН дефицит кортизола 

проявляется склонностью к гипогликемическому синдро-
му, особенно выраженной у грудных детей и в стрессовых 
ситуациях. Специфическим симптомом дефицита корти-
зола является гиперпигментация кожи вследствие высо-
кого уровня проопиомеланокортина и его производных.

В зависимости от уровня ферментативного блока 
все формы ВДКН можно разделить на 2 группы: при де-
фиците фермента на начальных этапах стероидогенеза 
(дефицит 11а-гидроксилазы, дефект STAR-протеина, де-
фицит 17а-гидроксилазы) имеется блок на пути синтеза 
андрогенов как в надпочечниках, так и в гонадах, что 
приводит к недостаточной маскулинизации наружных 
половых органов у плодов с кариотипом 46XY; при дефи-
ците ферментов на более поздних этапах стероидогене-
за, протекающих только в надпочечниках (дефицит 21-ги-
дроксилазы, дефицит 11в-гидроксилазы), происходит 

накопление надпочечниковых андрогенов, что приводит 
к внутриутробной вирилизации плодов с кариотипом 
46ХХ. При дефиците 3в-гидроксистероиддегидрогеназы 
при рождении отмечается неправильное строение на-
ружных половых органов как при кариотипе 46ХХ, так 
и при кариотипе 46XY, поскольку имеется блок на пути 
синтеза тестостерона, что приводит к недостаточной 
маскулинизации у мальчиков, но накапливается в избыт-
ке слабые андрогены (ДГЭА), что вызывает небольшую 
вирилизацию у девочек. Также, неправильное строение 
наружных гениталий как у мальчиков, так и у девочек мо-
жет наблюдаться при дефиците оксидоредуктазы.

В постнатальном периоде формы, сопровождающие-
ся избытком надпочечниковых андрогенов, проявля-
ются ускорением роста, ускорением костного возраста 
и преждевременным адренархе. Наоборот, при формах 
ВДКН с нарушением синтеза половых стероидов, в под-
ростковом возрасте развивается гипергонадотропный 
гипогонадизм как у мальчиков, так и у девочек.

В отношении нарушения минералокортикоидной 
функции надпочечников все формы ВДКН также можно 
разделить на 2 группы: протекающие с дефицитом ми-
нералокортикоидов (дефицит 11а-гидроксилазы, дефект 
STAR-протеина, дефицит 3в-гидроксистероиддегидроге-
назы, дефицит 21-гидроксилазы, дефицит оксидоредук-
тазы), протекающие с избытком минералокортикоидов 
(дефицит 11в-гидроксилазы, дефицит 17а-гидроксила-
зы). Клиническими проявлениями дефицита минерало-
кортикоидов являются признаки синдрома потери соли: 
тошнота, неукротимая рвота, снижение АД, потеря веса, 
жидкий стул и обезвоженность организма. Для дефици-
та минералокортикоидов характерны электролитные 
изменения в виде гиперкалиемии и гипонатриемии, 
гормональным маркером является повышение уровня 
ренина в крови. Избыток минералокортикоидов ведет 
к формированию стойкой артериальной гипертензии, 
сопровождающейся выраженной гипокалиемией с ха-
рактерными симптомами мышечной слабости, полиурии 
и полидипсии, гормональным маркером является сни-
женный уровень ренина плазмы. Клиническая картина 
всех форм ВДКН представлена в таблице 1.

2. ДИАГНОСТИКА ЗАБОЛЕВАНИЯ ИЛИ СОСТОЯНИЯ 
(ГРУППЫ ЗАБОЛЕВАНИЙ ИЛИ СОСТОЯНИЙ), 
МЕДИЦИНСКИЕ ПОКАЗАНИЯ И ПРОТИВОПОКАЗАНИЯ 
К ПРИМЕНЕНИЮ МЕТОДОВ ДИАГНОСТИКИ

Для различных форм ВДКН характерно разнообразие 
клинических проявлений. Симптомы заболевания опре-
деляются дефицитом одних и избытком других классов 
стероидов, обусловленных конкретным ферментатив-
ным блоком. Основной лабораторный метод диагно-
стики всех форм ВДКН — это определение различных 
кортикостероидов в сыворотке крови. При классиче-
ских вариантах заболевания стероидные соединения, 
предшествующие ферментативному блоку, повышены 
в десятки раз, что не вызывает затруднений в постанов-
ке диагноза. Следует помнить, что все стероидные сое-
динения имеют схожую химическую структуру, что об-
уславливает значительный перекрест между ними при 
определении их концентрации иммуноферментным или 
радиоиммунологическим методом. В настоящее время 
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Таблица 1. Клинико-гормональные характеристики различных форм ВДКН.

Форма ВДКН ген МК ПС

Клиническая картина

Гормональный 
маркерСиндром поте-

ри соли/АГ

46XY
Строение гени-

талий/ поло-
вое развитие

46XX
Строение гени-

талий/ поло-
вое развитие

Дефект 
StAR протеина 
(липоидная 
гиперплазия 
надпочечников)

STAR
8p11.2

↓ ↓ Синдром 
потери соли

Женское/ 
гипогонадизм

женское /
гипогонадизм нет

Дефицит  
11а-гидрокси-
лазы (дефицит 
20,22-десмолазы)

CYP11A1
15q23-q24

↓ ↓ Синдром 
потери соли

Женское/ 
гипогонадизм

женское /
гипогонадизм нет

Дефект  
17 а-гидроксила-
зы/17,20-лиазы

CYP17
10q24.3

↑ ↓ АГ

Промежуточ-
ное, ближе 
к женскому/ 
гипогонадизм

женское/
гипогонадизм

Дезокси
кортикостерон, 
кортикостерон

Дефект  
3в-гидроксисте-
роиддегидроге-
назы

HSD3B2
1p13.1

↓ ↓ Синдром 
потери соли

Промежуточ-
ное с андро-
генизацией 
в пубертате

Промежуточное 
ближе к
женскому

А5-стероиды: 
прегненолон, 
17ОН-прегнено-
лон, ДГЭА

Дефицит  
21-гидроксилазы

CYP21A2
6p21.3

↓ или 
норма

↑ Синдром 
потери соли/N мужское промежуточное 17ОНР

Дефицит  
11в-гидрокси-
лазы

CYP11B1
8q21

↑ ↑ АГ мужское промежуточное
11-ДОК,
11-дезокси- 
кортикостерон

Дефицит 
оксидоредуктазы

POR
7q11.2

↓ или 
норма

↓ нет промежуточное промежуточное

17ОНР, 
прогестерон, 
17ОН-прегнено 
лон

максимальной информативностью обладает метод 
мультистероидного анализа с предшествующим разде-
лением всех стероидов с помощью хроматографии или 
масс- спектрометрии. При использовании данного мето-
да можно не только определить точную концентрацию 
стероидных соединений, но и оценить соотношение 
предшественников и продуктов различных ферментов. 
В таблице 1 представлены клинические особенности 
и гормональные маркеры каждой из форм ВДКН.

2.1	 Жалобы и анамнез
При классических формах заболевания дебют клини-

ческой картины, как правило, происходит в неонаталь-
ный период в виде неправильного строения наружных 
гениталий и сольтеряющего синдрома. Исключение со-
ставляют гипертонические формы ВДКН, при которых 
повышение артериального давления, как правило, начи-
нается в раннем детстве.

При неклассических (стертых) формах ВДКН клини-
ческие проявления могут дебютировать как в периоде 
детства, так и в пубертатном возрасте, а иногда диагноз 
устанавливается уже во взрослом состоянии.

• Рекомендуется всем детям с неправильным стро-
ением наружных половых органов или с несоответстви-

ем наружных половых органов кариотипу исключать 
врожденную дисфункцию коры надпочечников [17–19].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5).

• Рекомендуется всем детям с неправильным стро-
ением наружных половых органов уточнять результаты 
неонатального скрининга с целью исключения ВДКН 
[17, 20].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

• Рекомендуется всем детям с признаками преждев-
ременного адренархе (половое оволосение, возникшее 
до 8 лет у девочек или до 9 лет у мальчиков) проводить 
диагностику для исключения врожденной дисфункции 
коры надпочечников [15].

Уровень убедительности рекомендаций С (уро-
вень достоверности доказательств — 4)

• Рекомендуется всем девочкам с признаками ги-
перандрогении (гирсутизм, упорная угревая сыпь, 
увеличение клитора) проводить диагностику для ис-
ключения врожденной дисфункции коры надпочечни-
ков [21, 22].

Уровень убедительности рекомендаций B (уро-
вень достоверности доказательств — 2)
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2.2	 Физикальное обследование
Физикальное обследование новорожденных в пер-

вую очередь подразумевает оценку строения наружных 
гениталий по шкале Прадера и выявление признаков 
сольтеряющего синдрома: обезвоживание, снижение 
веса, срыгивания, упорная рвота.

Осмотр детей должен включать в себя оценку общего 
состояния, полового статуса и анализ антропометриче-
ских данных (измерение роста и массы тела с оценкой 
стандартных отклонений от популяционных норм).

• Рекомендуется всем новорожденным с неправиль-
ным строением наружных половых органов проводить 
оценку строения гениталий по шкале Прадера с целью 
оценки степени вирилизации половых органов [4, 16, 23].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5) 

Комментарии: шкала Прадера представлена в при­
ложении (Рисунок 3).

• Рекомендуется всем новорожденным с неправиль-
ным строением наружных половых органов проводить 
оценку общего состояния, цвета кожных покровов, со-
стояния тургора тканей, уровня артериального давления 
и динамику веса для своевременного выявления призна-
ков сольтеряющего синдрома [4, 10, 23, 24].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5) 

Комментарии: клинические проявления синдрома 
потери соли в виде срыгиваний, потери веса, жидкого 
стула, снижения артериального давления и признаков 
эксикоза возникают чаще на 10–20 день жизни, но могут 
наблюдаться и значительно раньше. Электролитные 
изменения в виде гиперкалиемии и гипонатриемии выяв­
ляются еще на доклинической стадии и могут фиксиро­
ваться в первые дни жизни.

Комментарии авторов: умеренные электролитные 
нарушения могут отмечаться у новорожденных с класси­
ческими формами врожденной дисфункцией коры надпо­
чечников с первых дней жизни. Выраженная гипонатриемия 
(натрий <130 ммоль/л) и гиперкалиемия (калий >6 ммоль/л) 
обычно наблюдаются на второй неделе жизни [25].

• Рекомендуется всем детям с признаками преждев-
ременного адренархе (половое оволосение, возникшее 
до 8 лет у девочек или до 9 лет у мальчиков) проводить 
антропометрические исследования (измерение роста 
и массы тела) с оценкой стандартных отклонений от по-
пуляционных норм с целью раннего выявления клини-
ческих признаков врожденной дисфункции коры надпо-
чечников [15].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 4) 

Комментарии: одной из отличительных черт 
врожденной дисфункции коры надпочечников от идиопа­
тического преждевременного адренархе является уско­
рение роста более 2 SD и опережение костного возраста 
более чем на 2 года от паспортного.

• Рекомендуется всем детям с признаками преждев-
ременного адренархе (половое оволосение, возникшее 
до 8 лет у девочек и 9 лет у мальчиков) проводить оценку 
по шкале Таннер с целью определения стадии полового 
развития [15].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 4)

Комментарии: диссоциация между стадией полово­
го развития и допубертатным размером яичек может 
свидетельствовать в пользу избытка андрогенов над­
почечникового генеза. 

2.3	 Лабораторные диагностические исследования

2.3.1.	 Диагностика дефицита 21-гидроксилазы 
в рамках неонатального скрининга
• Рекомендуется всем новорожденным проведение 

тотального неонатального скрининга с определением 
17-гидроксипрогестерона специальными наборами, 
стандартизированными для неонатального скрининга, 
для исключения дефицита 21-гидроксилазы [11, 26–29].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 4) 

Комментарии: в России неонатальный скрининг 
проводится с середины 2006 г., что привело более чем 
к двукратному увеличению выявляемости данного за­
болевания. Первоначально процедура скрининга предус­
матривала забор крови у доношенных новорожденных 
на 4‑е сутки жизни, у недоношенных — на 7–10‑е сутки, 
с последующим определением уровня 17‑ОНР с исполь­
зованием специализированных тест‑систем. В 2023 г. 
были внесены изменения в программу: для неонатально­
го и расширенного неонатального скрининга на врожден­
ные и (или) наследственные заболевания образцы крови 
из пятки новорожденного берут через 3 часа после корм­
ления в возрасте 24–48 часов у доношенных и на 7‑е сут­
ки (144–168 часов) жизни у недоношенных детей. 

Пороговые значения зависят от массы тела при ро­
ждении и устанавливаются отдельно для каждой лабо­
ратории [11]. При положительном результате первич­
ного скрининга информация направляется в поликлинику 
по месту жительства ребенка, после чего проводится 
повторный забор крови для ретестирования.

По данным литературы, у недоношенных новоро­
жденных более информативной считается градация ди­
агностических уровней 17‑ОНР с учетом гестационного 
возраста, а не массы тела при рождении [30].

• Рекомендуется пациентам с положительными 
результатами первого этапа неонатального скринин-
га на врождённую дисфункцию коры надпочечников 
на втором этапе (ретестирование) выполнять опреде-
ление уровня 17‑ОНР (B03.032.001). При наличии тех-
нической возможности предпочтительно использовать 
комплексное определение концентрации стероидных 
гормонов методом тандемной масс‑спектрометрии с по-
следующим расчётом соотношения стероидов (сумма 
17-ОНР и 21-дезоксикортизола)/кортизол. Такой подход 
позволяет повысить специфичность верификации диа-
гноза и снизить число ложноположительных результатов 
первичного скрининга [31–35]. 

Уровень убедительности рекомендаций В (уро-
вень достоверности доказательств — 3)

Комментарии: положительная предсказательная 
ценность первого этапа неонатального скрининга со­
ставляет от 1 до 5%, т. е. среди всех положительных 
результатов только от 1 до 5 детей из 100 положитель­
ных образцов действительно имеют ВДКН, в остальных 
случаях это ложноположительные результаты. Учиты­
вая большие экономические и эмоциональные затраты, 
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в связи с большим количеством ложноположительных 
случаев было предложено проводить повторное тести­
рование с использованием тандемной масс-спектроме­
трии (ТМС). По данным немецких авторов, использование 
ТМС и определение расчетного показателя (сумма уров­
ней 17ОН-прогестерона и 21-дезоксикортизола, делен­
ная на уровень кортизола) повышает положительную 
предсказательную ценность до 100% [36]. У детей без 
дефицита 21-гидроксилазы данное соотношение <0,07, 
напротив, у детей с дефицитом 21-гидроксилазы >0,53. 
Помимо выявления дефицита 21-гидроксилазы, ТМС по­
зволяет диагностировать и редкие формы ВДКН [37].

• Рекомендуется прием (осмотр, консультация) вра-
ча-детского эндокринолога всем новорожденным с по-
ложительным результатом ретестирования по данным 
неонатального скрининга и детям с неправильным стро-
ением наружных половых органов и положительным ре-
зультатам первого этапа скрининга для решения вопро-
са о назначении терапии [20].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

Комментарии: учитывая возможность ложнопо­
ложительных результатов неонатального скрининга, 
а также тот факт, что неонатальный скрининг по­
зволяет выявить небольшой процент детей с неклас­
сической формой дефицита 21-гидроксилазы, которым 
не требуется назначение лечения, всем детям с поло­
жительным результатом неонатального скринин­
га необходим осмотр врача-детского эндокринолога. 
Неправильное строение наружных половых органов 
в сочетании с положительным результатом скринин­
га однозначно позволяет установить диагноз у девочек 
и назначить терапию. В то же время всем мальчикам 
и девочкам с правильным строением наружных генита­
лий может потребоваться дополнительное обследова­
ние.

• Рекомендуется исследование электролитов крови 
(исследование уровня натрия в крови, исследование 
уровня калия в крови) всем детям с положительным 
результатом неонатального скрининга для возможно-
го выявления сольтеряющей формы заболевания [31, 
38–41].

Уровень убедительности рекомендаций С (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

Комментарии: выявление гипонатриемии в сочета­
нии с гиперкалиемией позволяет заподозрить сольте­
ряющую форму дефицита 21-гидроксилазы. Необходимо 
отметить, что одной из целей неонатального скринин­
га является диагностика заболевания до развития кли­
нической картины сольтеряющего синдрома, которая 
как правило дебютирует на 2–3 неделях жизни. К момен­
ту получения результатов скрининга (10–14 сутки жиз­
ни ребенка) даже при отсутствии клинической картины 
синдрома потери соли у пациента уже имеются элек­
тролитные нарушения.

Комментарии авторов: несмотря на то, что де­
фект биосинтеза альдостерона клинически проявля­
ется только при сольтеряющей форме, субклинический 
дефицит альдостерона присутствует при всех формах 
дефицита 21-гидроксилазы. Умеренные электролитные 
нарушения могут наблюдаться в раннем неонатальном 
периоде и у детей с вирильной формой ВДКН [42].

• Рекомендуется проведение молекулярно-генети-
ческих исследований для уточнения формы заболевания 
и генетического консультирования семьи при необходи-
мости [12, 43–45].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 4)

Комментарии: при пограничных значениях 17ОНР 
(«серая зона») в рамках неонатального скрининга и при 
последующем гормональном обследовании по данным 
зарубежной литературы рекомендуется проводить 
стимулирующий тест с препаратами из АТХ-группы 
АКТГ (H01AA), что является «золотым стандартом» 
диагностики ВДКН. При сомнительных результатах 
пробы или невозможности ее проведения рекомендо­
вано молекулярно-генетическое исследование гена 
CYP21A2.

Дефект 21-гидроксилазы обусловлен многочислен­
ными мутациями гена CYP21A2, кодирующего данный 
этот фермент. Ген расположен на коротком плече 
6-й  хромосомы рядом с главным комплексом гистосо­
вместимости (HLA). В непосредственной близости 
с геном CYP21A2 расположен псевдоген CYP21P. Эти гены 
высокогомологичны, однако, участвует в транскрип­
ции 21-гидроксилазы только CYP21A2, имеющий в своей 
структуре 10  транскрибируемых экзонов и 9 интро­
нов, а CYP21P является псевдогеном, т.к. содержит ряд 
мутаций, из-за которых кодируемый ими белок полно­
стью лишен активности. Тандемная организация высо­
когомологичных генов создает предпосылки к частым 
рекомбинациям между ними в виде замещения большо­
го фрагмента гена CYP21A2 аналогичным фрагментом 
псевдогена или переноса маленьких фрагментов псев­
догена в активный ген (генная конверсия). Подобные 
мутации могут приводить к полной или частичной 
потере ферментативной активности 21-гидроксила­
зы. В настоящее время описаны более трехсот мута­
ций CYP21A2, приводящих к дефекту 21-гидроксилазы, 
но 85% всех случаев приходится на 12 частых мутаций, 
перешедших из псевдогена. Имеется генотип-феноти­
пическая корреляция между видом мутации и клиниче­
ским вариантом течения заболевания [3].

На первом этапе молекулярно-генетической диагно­
стики рекомендуется проводить поиск частых мута­
ций в гене CYP21A2. Выявление гомозиготной мутации 
или двух гетерозиготных мутаций позволяет поста­
вить диагноз. При обнаружении одной гетерозиготной 
мутации или при отсутствии частых мутаций прово­
дится полное секвенирование гена CYP21A2 [3].

2.3.2. Диагностика дефицита 21-гидроксилазы 
вне процедуры неонатального скрининга
• Рекомендуется для детей, не прошедших проце-

дуру неонатального скрининга, для подтверждения/
исключения дефицита 21-гидроксилазы исследование 
уровня 17-гидроксипрогестерона в крови в утреннее 
время в следующих случаях:
1.	 При неправильном строении наружных половых ор-

ганов и отсутствии пальпируемых гонад или кариоти-
пе 46ХХ;

2.	 При клинической картине синдрома потери соли 
(срыгивание, неукротимая рвота, потеря веса, разви-
тие эксикоза, снижение АД);
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3.	 При появлении полового оволосения у детей до 8 лет;
4.	 У девочек с симптомами гиперандрогении [4, 5, 10, 15, 

16, 23, 31, 46].
Уровень убедительности рекомендаций C (уро-

вень достоверности доказательств — 5)
Комментарии: основным критерием гормональной 

диагностики недостаточности 21-гидроксилазы явля­
ется повышение уровня 17-ОНР в сыворотке крови. Со­
держание 17-ОНР при классических формах заболевания 
более чем в 10 раз превышает нормативные для возрас­
та ребенка показатели.

Комментарии авторов: при неклассической форме 
ВДКН обычно отмечается умеренное повышение 17-OHP. 
При базальных показателях 17ОНР более 30 нмоль/л 
(10 нг/мл), диагноз ВДКН считается подтвержденным [20]. 

• При подозрении на врожденную дисфункцию коры 
надпочечников целесообразно комплексное определе-
ние концентрации стероидных гормонов методом тан-
демной масс-спектрометрии [47].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

Комментарии: следует помнить, что все стероид­
ные соединения имеют схожую химическую структуру, 
что обуславливает значительный перекрест между 
ними при определении их концентрации. В настоящее 
время максимальной информативностью обладает ме­
тод мультистероидного анализа с предшествующим 
разделением всех стероидов с помощью хроматографии 
или масс-спектрометрии. При использовании данного 
метода можно не только определить точную концен­
трацию стероидных соединений, но и оценить соотно­
шение предшественников и продуктов различных фер­
ментов. Выявление в пробе крови повышенного уровня 
21-дезоксикортизола является специфическим марке­
ром дефицита 21-гидроксилазы.

• Рекомендуется детям с преждевременным адре-
нархе в сомнительных случаях проведение молекуляр-
но-генетического исследования гена CYP21A2 для под-
тверждения/исключения дефицита 21-гидроксилазы 
[1, 5, 10, 21, 44].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 4)

Комментарии: на первом этапе осуществляется 
поиск частых мутаций в гене CYP21A2. Выявление гомо­
зиготной мутации или двух гетерозиготных мутаций 
позволяет поставить диагноз. При обнаружении одной 
гетерозиготной мутации или при отсутствии ча­
стых мутаций проводится полное секвенирование гена 
CYP21A2.

• Рекомендуется детям с преждевременным адре-
нархе и быстро прогрессирующей вирилизацией для 
дифференциальной диагностики врождённой дисфунк-
ции коры надпочечников и гормонально активных об-
разований надпочечников проведение пробы с декса-
метазоном** [31].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

Комментарии: при врожденной дисфункции коры 
надпочечников высокие дозы дексаметазона** приводят 
к значимому снижению уровня андрогенов, тогда как при 
андрогенпродуцирующей опухоли уровень андрогенов 
не меняется на фоне введения дексаметазона**. Прото­

кол проведения пробы идентичен малой дексаметазоно­
вой пробе, используемой при диагностике гиперкорти­
цизма: до пробы берется анализ крови для определения 
андрогенов (исследование уровня 17-гидроксипрогесте­
рона, дегидроэпиандростерона сульфата, общего те­
стостерона в крови) и кортизола, затем в течение 2 су­
ток принимается дексаметазон** в дозе по 0,5 мг х 4 раза 
в сутки (4 мг на пробу) и на третий день утром берется 
анализ крови на содержание андрогенов (исследование 
уровня 17-гидроксипрогестерона, дегидроэпиандросте­
рона сульфата, общего тестостерона в крови) и иссле­
дование уровня кортизола крови.

• Рекомендуется всем детям старше 3 месяцев с по-
дозрением на дефицит 21-гидроксилазы или с установ-
ленным диагнозом дефицита 21-гидроксилазы опре-
деление рениновой активности плазмы крови или 
исследование уровня ренина в крови для подтвержде-
ния/исключения дефицита минералокортикоидов 
[42, 48, 49].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 4)

2.3.3 Диагностика редких форм врожденной 
дисфункции коры надпочечников
• Рекомендуется проводить цитогенетическое ис-

следование (кариотип) у всех новорожденных с непра-
вильным строением наружных гениталий с целью вы-
явления несоответствии строения наружных половых 
органов кариотипу [19, 50].

Уровень убедительности рекомендаций С (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

Комментарии: для липоидной гиперплазии коры 
надпочечников, для дефицита 11а- гидроксилазы, для 
дефицита 17а-гидроксилазы, дефицита 3в-гидроксисте­
роди- дегидрогеназы и для дефицита оксидоредуктазы ха­
рактерно неправильное или женское строение наружных 
гениталий при кариотипе 46 XY, и наоборот для дефици­
та 11в-гидроксилазы характерно неправильное строение 
наружных половых органов при кариотипе 46ХХ, для дефи­
цита 3в-гидроксистероиддегидрогеназы и для дефицита 
оксидоредуктазы при кариотипе 46ХХ возможна неболь­
шая вирилизация наружных половых органов.

• Рекомендуется при наличии возможности прове-
дение комплексного определения концентрации стеро-
идных гормонов методом тандемной масс-спектроме-
трии у новорожденных при несоответствии строения 
наружных половых органов кариотипу с целью выявле-
ния врожденной дисфункции коры надпочечников [50].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

Комментарии: проведение мультистероидного 
анализа у детей с нарушением формирования пола по­
зволяет диагностировать все классические варианты 
нарушений стероидогенеза. Для каждой формы ВДКН 
характерно повышение определенных стероидов, кото­
рые указаны в таблице 1.

• Рекомендуется исследование электролитов крови 
(исследование уровня натрия в крови, исследование 
уровня калия в крови) у новорожденных при несоответ-
ствии строения наружных половых органов кариотипу 
с целью выявления минералокортикоидной недоста-
точности [23, 24].
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Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5) 

Комментарии: развитие сольтеряющего синдрома 
у новорожденных может привести к тяжелым послед­
ствиям вплоть до летального исхода, поэтому всем 
новорожденным с неправильным строением половых ор­
ганов, причиной чего могут быть редкие формы врожден­
ной дисфункции коры надпочечников, необходимо иссле­
довать уровень калия и натрия в крови. Гиперкалиемия 
в сочетании с гипонатриемией являются признаками 
дефицита минералокортикоидов и требуют немедлен­
ного назначения терапии.

• Рекомендуется исследование уровня адренокор-
тикотропного гормона в крови, исследование уровня 
общего кортизола в крови, исследование уровня ре-
нина в крови или определение рениновой активности 
плазмы крови, исследование уровня альдостерона 
в крови у новорожденных с несоответствием строения 
наружных половых органов кариотипу для подтвержде-
ния/исключения врожденной дисфункции коры надпо-
чечников [19, 50].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5) 

Комментарии: повышение уровня АКТГ у новоро­
жденного с неправильным строением наружных гени­
талий позволяет диагностировать один из вариантов 
врожденной дисфункции коры надпочечников. Повыше­
ние уровня ренина крови в сочетании с низким уровнем 
альдостерона отмечаются при формах ВДКН, протека­
ющих с дефицитом минералокортикоидов (липоидная 
гиперплазия надпочечников, дефицит 11а-гидроксилазы 
(дефицит 20,22-десмолазы), дефицит 3 в-гидроксистеро­
иддегидрогеназы).

• Рекомендуется исследование широкого спек-
тра стероидов (исследование уровня андростендиона 
в крови, исследование уровня общего тестостерона 
в крови, исследование уровня кортикостерона в крови, 
исследование уровня 11-дезоксикортикостерона в кро-
ви, исследование уровня общего кортизола в крови, 
исследование уровня альдостерона в крови или ком-
плексное определение концентрации стероидных гор-
монов методом тандемной масс-спектрометрии) при 
наличии артериальной гипертензии у девочек с сим-
птомами гиперандрогении или у мальчиков с симпто-
мами ложного преждевременного полового развития 
для исключения дефицита 11в-гидроксилазы [2, 50, 51].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5) 

Комментарии: наличие низкорениновой артери­
альной гипертензии в сочетании с симптомами гипе­
рандрогении являются характерными для дефицита 
11в-гидроксилазы, что подтверждается высоким уров­
нем 11-дезоксикортизола и 11-дезоксикортикостерона 
в сочетании с высокими надпочечниковыми андрогена­
ми.

• Рекомендуется проведение молекулярно-генети-
ческой диагностики для подтверждения редких форм 
врожденной дисфункции коры надпочечников в сом-
нительных случаях или с целью семейной генетической 
консультации [51].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

2.4	 Инструментальные диагностические 
исследования
• Рекомендуется детям с преждевременным адре-

нархе проведение рентгенографии кисти для опреде-
ления костного возраста [52].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

• Рекомендуется детям с преждевременным адре-
нархе при выраженных признаках гиперандрогении 
и быстро прогрессирующей вирилизации с целью 
дифференциальной диагностики между врожденной 
дисфункцией коры надпочечников и объемными обра-
зованиями надпочечников проведение визуализации 
надпочечников с помощью ультразвукового исследова-
ния надпочечников, компьютерной томографии надпо-
чечников, магнитно-резонансной томографии надпо-
чечников [53–55].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

• Рекомендуется девочкам подросткового возраста 
с симптомами гиперандрогении проведение УЗИ орга-
нов малого таза с целью исключения овариального ге-
неза гиперандрогении [56].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

Комментарии: у девочек с нарушениями менстру­
ального цикла на фоне аменореи может определяться 
умеренно повышенный уровень 17-гидроксипрогестеро­
на. Выявление на УЗИ увеличенных яичников (более 12 мл) 
может являться одним из свидетельств в пользу овари­
ального генеза гиперандрогении.

Комментарии авторов: синдром поликистозных 
яичников имеет схожую клиническую картину с неклас­
сической формой врожденной дисфункцией коры над­
почечников. Наоборот, у пациенток с врожденной 
дисфункцией коры надпочечников, преимущественно 
с классическими формами и при неудовлетворитель­
ной компенсации заболевания, может формироваться 
синдром поликистозных яичников. В патогенезе форми­
рования поликистозных яичников при ВДКН участвуют 
инсулинорезистентность, ожирение и избыточная се­
креция андрогенов [57].

• Рекомендуется проведение УЗИ органов малого 
таза и паховых каналов у новорожденных с неправиль-
ным или женским строением наружных половых орга-
нов при кариотипе 46XY для уточнения расположения 
тестикул [19, 50].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

Комментарии: отсутствие матки у новорожден­
ного с кариотипом 46XY при неправильном или женском 
типе строения наружных гениталий может наблюдать­
ся при врожденной дисфункции коры надпочечников (при 
липоидной гиперплазии надпочечников, при дефиците 
11а-гидроксилазы, дефиците 17а-гидроксилазы, дефици­
те 3в-гидроксистероиддегидрогеназы).

2.5	 Иные диагностические исследования
• Рекомендуется прием (осмотр, консультация) 

врача-детского уролога-андролога и/или врача-акуше-
ра-гинеколога для всех детей с неправильным стро-
ением наружных половых органов при врожденной 
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дисфункции коры надпочечников с целью планирова-
ния хирургической коррекции [58–61].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

3. ЛЕЧЕНИЕ, ВКЛЮЧАЯ МЕДИКАМЕНТОЗНУЮ 
И НЕМЕДИКАМЕНТОЗНУЮ ТЕРАПИИ, ДИЕТОТЕРАПИЮ, 
ОБЕЗБОЛИВАНИЕ, МЕДИЦИНСКИЕ ПОКАЗАНИЯ 
И ПРОТИВОПОКАЗАНИЯ К ПРИМЕНЕНИЮ МЕТОДОВ 
ЛЕЧЕНИЯ

3.1	  Консервативное лечение
Основой терапии при всех формах ВДКН является 

назначение глюкокортикоидов, которые позволяют за-
местить дефицит кортизола и тем самым подавить избы-
точную секрецию АКТГ. В результате снижается продук-
ция надпочечниками тех стероидов, которые в избытке 
синтезируются при данном ферментативном блоке.

• Рекомендуется всем детям с установленным диа-
гнозом классической формы врожденной дисфункции 
коры надпочечников назначение гидрокортизона** 
в таблетированной форме [20, 62, 63].

Уровень убедительности рекомендаций С (уро-
вень достоверности доказательств — 4)

• Не рекомендуется у детей в период активного 
роста использовать глюкокортикоиды (преднизолон**, 
метилпреднизолон**, дексаметазон** и т.п.) пролонги-
рованного действия [64, 65].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 4)

Комментарии: существуют различные медикамен­
тозные препараты, обладающие глюкокортикоидной 
активностью: гидрокортизон**, преднизолон**, корти­
зон, дексаметазон**. Синтетические глюкокортикоиды 
пролонгированного действия (преднизолон**, дексамета­
зон**) оказывают негативное влияние на процессы роста. 
Для детей с открытыми зонами роста, особенно млад­
шего возраста, наиболее оптимальными препаратами 
следует считать таблетированные формы гидрокорти­
зона**. Первоначальная суточная доза гидрокортизона**, 
необходимая для подавления избыточной секреции АКТГ 
у детей первого года жизни, может достигать 20 мг/м2. 
У детей старше года суточная доза гидрокортизона** 
в среднем должна составлять 10–15 мг/м2. Препарат да­
ется три раза в сутки в равных дозах каждые 8 часов. 

Комментарии авторов: В течение первых месяцев 
жизни, когда уровень надпочечниковых андрогенов до­
стигает целевого диапазона, следует снижать дозиров­
ку гидрокортизона** до стандартной заместительной 
(10–15 мг/м2/сут) [65]. Необходимо помнить, что попыт­
ки полностью нормализовать уровень 17OHP чаще при­
водят к клинической картине передозировки глюкокор­
тикоидами.

В последнее время в зарубежной литературе появи­
лись сведения о возможном преимуществе 4-х кратного 
приема гидрокортизона** у детей с ВДКН [66]. Метабо­
лизм кортизола вариабелен у различных людей, в связи 
с особенностями распределения и клиренса этого гор­
мона. Авторы исследований отмечают, что 4-кратный 
прием гидрокортизона** лучше имитирует циркадный 
ритм кортизола и позволяет избежать его сверхфизио­
логических концентраций с последующими длительны­

ми периодами гипокортизолемии [67]. Работы по срав­
нению режимов дозирования выполнены на небольших 
когортах пациентов, и в настоящее время рекоменда­
ции по 4-х кратному приему гидрокортизона** не имеют 
достаточной доказательной базы. Тем не менее, в от­
дельных случаях возможно увеличение частоты приема 
препарата [68].

• Рекомендуется при невозможности компенсации 
заболевания на фоне приема гидрокортизона** у де-
тей подросткового возраста с закрытыми или близкими 
к закрытию зонами роста использование глюкокорти-
коидов (код АТХ H02AB) (преднизолон** или дексамета-
зон**) с пролонгируемым действием [64, 69, 70].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 4)

Комментарии: у детей, достигших конечного роста 
и/или с зонами роста, близкими к закрытию, возможно 
применение глюкокортикоидов пролонгированного дей­
ствия, оказывающих более выраженный АКТГ-подавляю­
щий эффект. Суточная доза этих препаратов должна со­
ответствовать эквивалентной дозе гидрокортизона** 
10–15 мг/м2 в день (преднизолон** 5–7,5 мг/сут в 2 прие­
ма, дексаметазон** 0,25–0,5 мг/сут в 1–2  приема). Для 
максимального подавления секреции АКТГ 1/3 суточной 
дозы назначается в утренние часы (в 07:00) и 2/3 дозы — 
перед сном (в 23:00).

• Рекомендуется всем детям с сольтеряющей фор-
мой ВДКН назначение флудрокортизона**, детям груд-
ного возраста показано дополнительное введение в пи-
щевой рацион поваренной соли 2.2 ммоль/кг/день [42, 
48, 49 ,71].

Уровень убедительности рекомендаций B (уро-
вень достоверности доказательств — 4)

Комментарии: при сольтеряющей форме ВДКН необ­
ходима терапия минералокортикоидом флудрокорти­
зоном**, который назначается в дозе 0,05–0,15 мг/сут 
в 1–2 приема (в 06:00–07:00 и в 16:00–17:00). У детей груд­
ного возраста потребность в минералокортикоидах 
выше и может достигать 0,3 мг/сут (суточную дозу ре­
комендуется разделить на 2–3 приема). У детей без кли­
нических проявлений сольтеряющего синдрома может 
отмечаться субклинический дефицит минералокорти­
коидов, критерием которого является повышенный уро­
вень ренина. В таких случаях тоже показано назначение 
флудрокортизона**. Детям грудного возраста показано 
дополнительное введение в пищевой рацион поваренной 
соли в количестве 0,1–0,2 г на кг веса. 

Комментарии авторов: для расчета количества по­
варенной соли и перевода из миллимолей в граммы следу­
ет использовать формулу: G=ммоль*M(г/моль)/1000, где:
	- G — масса в граммах
	- ммоль — заданное количество в миллимолях
	- М — молярная масса вещества (M поваренной соли 

(хлорид натрия) = 58,5 г/моль).
Дополнительная дотация поваренной соли может 

не требоваться при использовании больших доз флу­
дрокортизона**. Значимое повышение ренина плазмы 
(более 10нг/мл/час для активности ренина плазмы или 
более 100мкМЕ/мл для прямого ренина) у детей старше 
3 месяцев без клинических проявлений синдрома потери 
соли может указывать на субклиинический дефицит ми­
нералокортикоидов.
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3.2	 Хирургическое лечение
• Рекомендуется всем девочкам с классически-

ми формами дефицита 21-гидроксилазы и дефицита 
11в-гидроксилазы с вирилизацией наружных гениталий 
проводить феминизирующую пластику наружных гени-
талий [52, 58–61, 72, 73].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

Комментарии авторов: в настоящее время при хи­
рургической коррекции наружных половых органов у де­
вочек с различной степенью вирилизации описаны два 
основных подхода: одноэтапная и двухэтапная феми­
низирующая пластика. Одноэтапное вмешательство 
предполагает одновременное выполнение операций 
на клиторе с сохранением сосудисто-нервного пучка 
и интроитопластики. Двухэтапный подход предусма­
тривает выполнение клиторопластики и, при необхо­
димости, рассечения урогенитального синуса в раннем 
возрасте с последующей интроитопластикой в пубер­
татном возрасте. Вопросы оптимальных сроков и объ­
ёма хирургической коррекции, а также отдалённых кос­
метических и функциональных результатов остаются 
предметом дальнейших исследований.

• Рекомендуется всем детям с врожденной дис-
функцией коры надпочечников с неправильным 
строением наружных гениталий проводить хирурги-
ческую пластику наружных гениталий в соответствии 
с выбранным полом воспитания (феминизирующая 
пластика наружных гениталий для девочек и маскули-
низирующая пластика наружных гениталий для маль-
чиков) [18, 19, 60].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

3.3	 Иное лечение
Одним из осложнений длительной декомпенсации 

тех форм ВДКН, которые протекают с избыточным синте-
зом надпочечниковых андрогенов (дефицит 21-гидрок-
силазы и дефицит 11в-гидроксилазы) является прогрес-
сия костного возраста. При достижении пубертатных 
показателей костного возраста у детей может развиться 
гонадотропинзависимое преждевременное половое 
развитие. Для подтверждения преждевременной ак-
тивации гипоталамо-гипофизарно-гонадной системы 
проводится проба с аналогами гонадотропинрилизинг 
гормона. В случае неудовлетворительного ростового 
прогноза (предполагаемый конечный рост менее 150 см 
у женщин и менее 160 см у мужчин) возможно назначе-
ние аналогов гонадотропинрилизинг гормона (код ATX 
L02AE) по стандартной схеме [74]. На фоне блокирования 
полового развития у детей, как правило, снижается ско-
рость роста. В таких случаях возможно дополнительное 
применение препаратов гормона роста с целью улучше-
ния ростового прогноза [12, 75].

• Рекомендуется назначение дополнительных ме-
тодов лечения, таких как препараты соматотропного 
гормона (код АТХ H01AC01), аналоги гонадотропин-ри-
лизинг гормона (код ATX L02AE) пациентам с врожден-
ной дисфункцией коры надпочечников по показаниям 
с целью улучшения ростового прогноза в рамках кли-
нических исследований в специализированных цен-
трах с разрешения комитета по этике [74–77].

Уровень убедительности рекомендаций В (уро-
вень достоверности доказательств — 3)

Комментарии: аналоги гонадотропин-рилизинг гор­
мона (код ATX L02AE) (#трипторелин** в дозе 3,75 мг в/м 
1 раз в 28 дней или 11,25 мг в/м 1 раз в 12 недель, #лейпро­
релин** в дозе 7,5 мг в/м 1 раз в 28 дней или 11,25 мг в/м 
1 раз в 12 недель — лечение осуществляется в соответ­
ствии с соответствующими клиническими рекоменда­
циями «Преждевременное половое развитие»  [78]. Пре­
параты гормона роста (соматропин** в дозе 0,035  мг 
на кг/сут п/к в вечерние часы ежедневно) также могут 
быть назначены в случае неудовлетворительного ро­
стового прогноза (предполагаемый конечный рост ме­
нее 150 см у женщин и менее 160 см у мужчин).

• Рекомендуется назначение антигипертензивных 
средств пациентам с гипертоническими формами ВДКН 
(дефицит 17а-гидроксилазы, дефицит 11в-гидрокси-
лазы) при недостаточной компенсации артериальной 
гипертензии на фоне базовой терапии глюкокортикои-
дами[2,46].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

Комментарии: при сохраняющейся артериальной 
гипертензии на фоне терапии глюкокортикоидами 
при гипертонических формах ВДКН показано назначе­
ние дополнительной гипотензивной терапии в слу­
чае невозможности эскалации дозы глюкокортикои­
дов  [79,  80]. Предпочтение отдается антагонистам 
минералокортикоидных рецепторов, как патогенети­
чески обоснованным средствам при минералокорти­
коидном избытке, при необходимости в комбинации 
с блокаторами кальциевых каналов и другими препа­
ратами, применяемыми для лечения артериальной 
гипертензии.

4. МЕДИЦИНСКАЯ РЕАБИЛИТАЦИЯ И САНАТОРНО-
КУРОРТНОЕ ЛЕЧЕНИЕ, МЕДИЦИНСКИЕ ПОКАЗАНИЯ 
И ПРОТИВОПОКАЗАНИЯ К ПРИМЕНИНИЮ МЕТОДОВ 
МЕДИЦИНСКОЙ РЕАБИЛИТАЦИИ, В ТОМ ЧИСЛЕ 
ОСНОВАННЫХ НА ИСПОЛЬЗОВАНИИ ПРИРОДНЫХ 
ЛЕЧЕБНЫХ ФАКТОРОВ

• Рекомендуется всем семьям с новорожденными 
с ВДКН и детям с ВДКН, особенно в пубертатном возрас-
те, прием (тестирование, консультация) медицинского 
психолога, знакомого с данным заболеванием с целью 
оказание психологической поддержки и психотерапии 
[20, 81–83].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

Комментарии: рождение ребенка с неправильным 
строением наружных гениталий, т.е. с неопределен­
ностью пола, часто является стрессом для семьи, 
что требует квалифицированной помощи психолога. 
Потребность в пожизненной заместительной те­
рапии глюко- и минералокортикоидными препара­
тами и угроза развития острых состояний в виде 
кризов острой надпочечниковой недостаточности 
вызывают обеспокоенность как самих детей, так и их 
родителей. Психологическое сопровождение пациентов 
и членов их семей не только улучшает качество жизни 
пациентов, но и повышает приверженность к лечению. 
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В подростковом возрасте у многих пациентов с ВДКН, 
перенесших пластическую хирургию на наружных гени­
талиях, возникают вопросы о половой принадлежно­
сти и о перспективах половой жизни и фертильности, 
что подчас требует занятий с психологом для приня­
тия заболевания.

5. ПРОФИЛАКТИКА И ДИСПАНСЕРНОЕ НАБЛЮДЕНИЕ, 
МЕДИЦИНСКИЕ ПОКАЗАНИЯ И ПРОТИВОПОКАЗАНИЯ 
К ПРИМЕНЕНИЮ МЕТОДОВ ПРОФИЛАКТИКИ

5.1	 Профилактика острых состояний
Профилактика при врожденной дисфункции коры 

надпочечников направлена на предотвращение кризов 
острой надпочечниковой недостаточности.

• Рекомендуется увеличение дозы глюкокортикои-
дов детям с классическими формами ВДКН при присое-
динении интеркуррентных заболеваний с температурой 
тела выше 38°C, при гастроэнтеритах с обезвоживани-
ем, при хирургическом лечении и при серьезных трав-
мах с целью предупреждения криза острой надпочеч-
никовой недостаточности [84, 85].

 Уровень убедительности рекомендаций С (уро-
вень достоверности доказательств — 4)

• Не рекомендуется увеличение дозы глюкокор-
тикоидов у детей с классическими формами ВДКН при 
хронических психоэмоциональных и физических на-
грузках [86].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 4)

Комментарии: дети с классическими формами ВДКН 
имеют хроническую надпочечниковую недостаточ­
ность, следовательно, выброс достаточного количе­
ства глюкокортикоидов как реакция на стресс у них 
невозможен. Это диктует необходимость повышения 
дозы глюкокортикоидов в таких случаях, как оператив­
ное лечение, лихорадка, обезвоживание или тяжелая 
травма. При интеркуррентных заболеваниях доза глю­
кокортикоидов увеличивается в 2–3 раза. При развитии 
адреналового криза требуется парентеральное введе­
ние глюкокортикоидов.

• Рекомендуется всем пациентам с подозрением 
на криз острой надпочечниковой недостаточности 
незамедлительное парентеральное введение гидро-
кортизона** в дозе 2мг/кг (максимально 100 мг) (детям 
до 28 дней жизни — 4 мг/кг) с последующим продолже-
нием введения гидрокортизона** и парентеральным 
восполнением жидкости с целью купирования криза 
и нормализации состояния [87–90].

Уровень убедительности рекомендаций С (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

Комментарии: произвести парентеральное бо­
люсное введение гидрокортизона** 50–100 мг/м2 или 
из расчета 2–4 мг/кг. Расчет доз также возможен в за­
висимости от возраста пациента: в/м или в/в болюсно 
до 2 лет (<15 кг) — 25 мг, с 2 до 6 лет (15–25 кг) — 50 мг, 
с 6 лет и старше (>25 кг) — 100 мг гидрокортизона**. 
Далее продолжить введение гидрокортизона** в дозе 
50–75–100 мг/м2/сут в зависимости от состояния либо 
в виде непрерывной инфузии, либо в виде четырех разде­
ленных доз, вводимых каждые 6 часов внутривенно или 
внутримышечно.

Парентеральное восполнение жидкости:
	- при шоке или средней/тяжелой дегидратации ввести 

в/в 0,9% раствор натрия хлорида** в дозе 10-20мл/кг
	- начать последующую поддерживающую инфузион­

ную терапию: 0,9% раствор натрия хлорида ** или 
5% раствор декстрозы**

	- при уровне глюкозы крови менее 3,5 ммоль/л — вво­
дить в/в болюсно 10% раствор декстрозы** в дозе 
2–5 мл/кг
Каждые 2 часа — исследование уровня калия, натрия, 

глюкозы в крови, а также измерение артериального дав­
ления на периферических артериях, измерение частоты 
сердцебиения. 

При нормализации уровней калия, натрия — пе­
реход на в/м введение раствора гидрокортизона** 
с постепенным снижением дозы (1 мг/кг 1 раз в 6 ча­
сов) и последующим переходом на пероральные пре­
параты. Флудрокортизон** назначают после перехо­
да на пероральный прием при дозе гидрокортизона** 
<50 мг/м2/сут [89, 90].

• Рекомендуется пациентам с классическими фор-
мами врожденной дисфункцией коры надпочечников 
при необходимости проведения хирургических вмеша-
тельств под общей анестезией переходить на паренте-
ральные формы гидрокортизона** или введение стрес-
совых доз гидрокортизона** с целью предотвращения 
развития криза острой надпочечниковой недостаточ-
ности [87, 88, 90–92]

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 5)

Комментарии авторов: при хирургических опе­
рациях с общей анестезией, тяжелых травмах, родах 
и заболеваниях требующих интенсивной терапии: не­
посредственно перед анестезией необходимо болюсное 
введение гидрокортизона** в дозе 2 мг/кг (максимально 
100 мг) в/в или в/м (для недоношенных детей и детей 
младше 28 суток жизни в дозе 4 мг/кг) с последующим 
продолженным введением гидрокортизона** в/в капель­
но со скоростью введения из расчета: 
	- при массе тела менее 10 кг: 25 мг за 24 часа
	- при массе тела 10-20 кг: 50 мг за 24 часа
	- при массе тела более 20 кг: у допубертатных детей– 

100 мг за 24 часа, у детей пубертататного возрас­
та — 150 мг за 24 часа. 
После завершения операции рекомендуется паренте­

ральное введение гидрокортизона** в течение 12–24 ча­
сов в/в капельно в указанных выше дозах или с переходом 
на болюсное в/в или в/м введение гидрокортизона из рас­
чета 1–2 мг/кг (максимально 50 мг) каждые 6 часов. На сле­
дующий день после оперативного лечения при стабили­
зации состояния, удовлетворительных показателях 
артериального давления и электролитов предпочти­
тельно переходить на пероральный прием гидрокор­
тизона** в стрессовых дозах (увеличить стандартную 
суточную дозу в 2 раза в течение 48 часов (из расчета 
до 30 мг/м2/сут) с последующим постепенным снижением 
дозы до обычной терапевтической дозы [90]. При перехо­
де на пероральный прием гидрокортизона** и наличии 
у пациента минералокортикоидной недостаточности, 
рекомендовано назначить флудрокортизон** в стан­
дартной дозе, получаемой пациентом до оперативного 
вмешательства. 
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5.2	 Динамическое наблюдение (мониторинг терапии) 
при дефиците 21-гидроксилазы
Целью терапии при ВДКН является подбор ми-

нимальной эффективной дозы глюкокортикоидов. 
Динамическое наблюдение пациентов с дефицитом 
21-гидроксилазы требует постоянного поддержания 
равновесия между избытком глюкокортикоидов, при-
водящим к развитию медикаментозного синдрома Ку-
шинга с подавлением роста, избытком веса, повышени-
ем АД, и недостатком глюкокортикоидов, приводящим 
к развитию гиперандрогении с ускорением роста, опе-
режением костного возраста и проявлением симпто-
мов вирилизации.

• Рекомендуется проводить обследование и кор-
рекцию терапии у детей с классическими формами де-
фицита 21-гидроксилазы первого года жизни не реже 
1 раз в 1–3 мес. с целью оценки компенсации по следу-
ющему протоколу:
1.	 исследование уровня калия и натрия в крови;
2.	 динамика веса и измерение артериального давле-

ния на периферических артериях;
3.	 исследование уровня 17-гидроксипрогестерона 

в крови [10, 12, 20, 93, 94].
4.	 определение рениновой активности плазмы крови 

или исследование уровня ренина в крови (для ис-
ключения передозировки минералокортикоидов).
Уровень убедительности рекомендаций C (уро-

вень достоверности доказательств — 4)
Комментарии: дети первого года жизни должны 

наблюдаться с периодичностью 1 раз в 1–3 мес. Кри­
терием адекватности заместительной терапии 
у грудных детей в первую очередь является кривая на­
бора веса. Удовлетворительный набор веса, отсут­
ствие срыгиваний свидетельствуют об эффективном 
лечении. Ежемесячно определяют уровни электроли­
тов крови, по которым подбирается доза флудрокор­
тизона**. Для активности ренина плазмы у детей 
младше 3 мес жизни не существует четких критери­
ев, поэтому данный показатель использовать для 
оценки адекватной заместительной терапии мине­
ралокортикоидами сложно. Уровень 17ОНР определя­
ют каждые 3 мес для подбора дозы гидрокортизона**. 
Следует отметить, что недостаточное подавление 
гиперандрогении на первом году жизни не приводит 
к существенной прогрессии костного возраста, тогда 
как передозировка глюкокортикоидов в этот период 
оказывает негативное влияние на конечный рост па­
циентов.

• Рекомендуется проводить обследование и кор-
рекцию терапии у детей с классическими формами де-
фицита 21-гидроксилазы допубертатного возраста стар-
ше 1 года жизни с целью оценки компенсации не реже 
1 раза в 4–6 месяцев по следующему протоколу:
1.	 скорость роста, динамика веса, измерение артери-

ального давления на периферических артериях, 
оценка стадии полового развития по Таннеру;

2.	 рентгенография кисти — определение костного воз-
раста (1 раз в год);

3.	 исследование уровня 17-гидроксипрогестерона 
в крови, общего тестостерона в крови, определение 
рениновой активности плазмы крови или исследо-
вание уровня ренина в крови;

4.	 проба с аналогами гонадотропин-рилизинг-гормона 
при подозрении на гонадотропин-зависимое преж-
девременное половое развитие;

5.	 ультразвуковое исследование органов мошонки 
у мальчиков старше 5 лет (1 раз в 2 года);

6.	 ультразвуковое исследование надпочечников (при 
длительной декомпенсации) [10, 12, 20].
Уровень убедительности рекомендаций C (уро-

вень достоверности доказательств — 5)
Комментарии: детей старше года детский эн­

докринолог должен осматривать 1 раз в 3–6 мес. Для 
этой возрастной категории среди критериев адек­
ватности терапии на первый план выходят кривая 
роста и динамика прогрессии костного возраста. Сни­
жение скорости роста свидетельствует о передози­
ровке глюкокортикоидов. Увеличение скорости роста 
по сравнению с возрастными нормами и опережение па­
спортного возраста костным более чем на год за 1 год 
говорят о недостаточной дозе глюкокортикоидов. 
Целевым уровнем 17ОНР является верхняя граница нор­
мы или несколько выше. У детей до начала пубертата 
и девочек-подростков информативным может быть 
определение уровня тестостерона, который отра­
жает длительность существующей гиперандрогении. 
Небольшое повышение уровня 17ОНР при нормальных 
уровнях тестостерона не требует повышения дозы 
гидрокортизона**.

• Рекомендуется проводить обследование и кор-
рекцию терапии у детей с классическими формами 
дефицита 21-гидроксилазы пубертатного возраста 
не реже 1 раз в 3–6 мес. с целью оценки компенсации 
по следующему протоколу:
1.	 скорость роста, динамика веса, измерение артери-

ального давления на периферических артериях;
2.	 оценка динамики полового развития;
3.	 рентгенография кисти — определение костный воз-

раст (1 раз в год);
4.	 исследование уровня 17-гидроксипрогестерона 

в крови, общего тестостерона в крови (для девочек), 
определение рениновой активности плазмы крови 
или исследование уровня ренина в крови;

5.	 ультразвуковое исследование органов малого таза 
у девочек (по показаниям);

6.	 ультразвуковое исследование органов мошонки 
у мальчиков (1раз в 1–2 года)

7.	 ультразвуковое исследование надпочечников (при 
длительной декомпенсации) [10, 20].
Уровень убедительности рекомендаций C (уро-

вень достоверности доказательств — 5)
Комментарии: особого внимания требуют под­

ростки с ВДКН, поскольку в этот возрастной период 
определяется будущая фертильность и реализуется 
ростовой потенциал. Передозировка глюкокорти­
коидов в это время приводит к конечной низкорос­
лости пациентов. В связи с особенностями метабо­
лизма кортизола в период пубертата очень сложно 
добиться адекватного подавления гиперандрогении, 
не вызывая при этом симптомов передозировки. Поэ­
тому наблюдать за подростками с ВДКН необходимо 
1 раз в 3–6 мес. В данной возрастной группе возможен 
переход на препараты глюкокортикоидов пролон­
гированного действия при условии наличия близких 
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к закрытию зон роста и достижения конечного роста. 
Критериями адекватности терапии служат динами­
ка роста и веса, а также скорость прогрессии полово­
го развития. Как гиперандрогения, так и ятрогенный 
гиперкортицизм приводят к задержке полового разви­
тия.

В случае длительной декомпенсации заболевания 
необходимы дополнительные методы обследования. 
Чтобы исключить развитие вторичных аденом, прово­
дится УЗИ надпочечников. У мальчиков дополнительно 
проводится ультразвуковое исследование органов мо­
шонки с целью выявления гиперплазии эктопированной 
надпочечниковой ткани в яичках. Наличие вторичных 
аденом в надпочечниках или объемных образований 
в яичках требует ужесточения контроля гиперандроге­
нии. В таких случаях или повышается доза гидрокорти­
зона**, или пациент переводится с гидрокортизона** 
на препараты глюкокортикоидов пролонгированного 
действия.

Периоды длительной передозировки глюкокортикои­
дов могут вызывать осложнения, к которым относят­
ся ожирение, гиперинсулинемия и инсулинорезистент­
ность. В детском и подростковом возрасте данные 
осложнения не требуют дополнительного обследова­
ния, а при лечении, помимо коррекции глюкокортикоид­
ной терапии, применяются диетотерапия и физические 
нагрузки.

Во все возрастные периоды, кроме грудного возраста, 
для коррекции минералокортикоидной терапии исполь­
зуется уровень активности ренина плазмы или уровень 
прямого ренина, который необходимо поддерживать 
на верхней границе нормы.

Длительная передозировка минералокортикоидов 
приводит к стойкой артериальной гипертензии и сни­
жению уровня ренина. В таких случаях снижение дозы 
флудрокортизона** нужно проводить под контролем 
активности ренина плазмы или прямого ренина, т.к. 
нормализация артериального давления может происхо­
дить медленно и даже потребовать временного назна­
чения гипотензивной терапии (используются блокато­
ры кальциевых каналов).

Повышение активности ренина плазмы даже при от­
сутствии электролитных изменений диктует необхо­
димость увеличения дозы минералокортикоидов.

5.3.	 Динамическое наблюдение (мониторинг терапии) 
у детей с редкими формами ВДКН
• Рекомендуется проводить обследование и кор-

рекцию терапии у детей с редкими формами ВДКН с це-
лью оценки компенсации с частотой 1 раз в 3–6 месяцев 
по следующему протоколу:
1.	 исследование уровня калия и натрия в крови;
2.	 скорость роста, динамика веса, измерение артери-

ального давления на периферических артериях;
3.	 определение рениновой активности плазмы крови 

или исследование уровня ренина в крови;
4.	 определение широкого спектра стероидов (для ка-

ждой формы ВДКН требуется определение своих 
маркеров — согласно таблице 1);

5.	 рентгенография кистей с определением костного 
возраста 1 раз в год при дефиците 11в-гидроксила-
зы, для других форм ВДКН по показаниям;

6.	 ультразвуковое исследование органов малого таза 
при кариотипе 46ХХ начиная с пубертатного возрас-
та при липоидной гиперплазии надпочечников для 
своевременного выявления фолликулярных кист;

7.	 определение уровней гонадотропинов крови (ис-
следование уровня лютеинизирующего гормона 
в сыворотке крови, уровня фолликулостимулирую-
щего гормона в сыворотке крови) для форм ВДКН, 
протекающих с дефицитом половых стероидов, с на-
чала пубертатного возраста для определения сро-
ков начала терапии половыми стероидами;

8.	 наблюдение кардиолога с проведением электрокар-
диограммы, эхокардиографии и суточного монито-
рирования артериального давления по показаниям 
у детей с гипертоническими формами врожденной 
дисфункции коры надпочечников [6, 24, 31, 35, 46]
Уровень убедительности рекомендаций C (уро-

вень достоверности доказательств — 5)

6. ОРГАНИЗАЦИЯ ОКАЗАНИЯ МЕДИЦИНСКОЙ 
ПОМОЩИ

Показания для госпитализации в медицинскую 
организацию:

1.	 Госпитализация в стационар или дневной стационар 
детей с неправильным строением наружных половых 
органов с целью уточнения причины заболевания 
и выбора половой принадлежности;

2.	 Экстренная госпитализация детей в стационар с при-
знаками синдрома потери соли для уточнения диагно-
за и проведения экстренных мероприятий по купиро-
ванию криза надпочечниковой недостаточности;

3.	 Экстренная госпитализация детей в стационар с уста-
новленным диагнозом врожденная дисфункция коры 
надпочечников при возникновении криза острой 
надпочечниковой недостаточности;

4.	 Плановая госпитализация в стационар или дневной 
стационар детей с подозрением на врожденную дис-
функцию коры надпочечников при отсутствии воз-
можности проведения первичного обследования 
в полном объеме амбулаторно;

5.	 Плановая госпитализация в специализированный 
стационар или дневной стационар детей с подозре-
нием на преждевременное половое развитие при 
отсутствии возможности уточнения диагноза и опре-
деления тактики ведения в условиях госпитализации 
в текущей медицинской организации;

6.	 Плановая госпитализация в стационар или днев-
ной стационар детей с установленным диагнозом 
врожденной дисфункции коры надпочечников при 
отсутствии возможности амбулаторного обследова-
ния в полном объеме;

7.	 Плановая госпитализация детей в стационар для про-
ведения хирургического лечения (пластика наруж-
ных гениталий).

Показания к выписке пациента из медицинской 
организации:

1.	 При госпитализации новорожденного с нарушением 
формирования пола выписка его возможна после 
определения тактики в отношении выбора половой 
принадлежности и лечения;
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2.	 В случае экстренной госпитализации ребенка 
с кризом надпочечниковой недостаточности вы-
писка из стационара осуществляется после купи-
рования криза надпочечниковой недостаточности 
и перевода ребенка на прием таблетированных 
препаратов;

3.	 В случае госпитализации ребенка с подозрением 
на врожденную дисфункцию коры надпочечников 
выписка пациента из стационара или дневного ста-
ционара осуществляется после уточнения диагноза 
и определения тактики лечения;

4.	 В случае госпитализации ребенка с установленным 
диагнозом врожденной дисфункции коры надпочеч-
ников для динамического обследования и коррекции 
терапии пациент может быть выписан после заверше-
ния предусмотренного клиническими рекомендаци-
ями объема обследования и коррекции получаемой 
терапии.

5.	 В случае госпитализации пациента с ВДКН для прове-
дения хирургического лечения пациент может быть 
выписан домой по окончании данного этапа опера-
тивного лечения при условии удовлетворительного 
самочувствия и отсутствия признаков надпочечнико-
вой недостаточности.

7. ДОПОЛНИТЕЛЬНАЯ ИНФОРМАЦИЯ (В ТОМ ЧИСЛЕ 
ФАКТОРЫ, ВЛИЯЮЩИЕ НА ИСХОД ЗАБОЛЕВАНИЯ 
ИЛИ СОСТОЯНИЯ)

Как для любого моногенного заболевания, для всех 
форм врожденной дисфункции коры надпочечников 
возможно проведение пренатальной и преимплантаци-
онной диагностики в семьях, уже имеющих детей с дан-
ной патологией.

• Рекомендуется рассматривать пренатальную 
и преимплантационную диагностику с целью рожде-
ния здорового ребенка как необязательную процеду-
ру, которая проводится только по желанию родителей 
в семьях, имеющих больного ребенка, и только при 
условии, что родители будут прерывать беременность 
больным плодом [95].

Уровень убедительности рекомендаций C (уро-
вень достоверности доказательств — 4)

Комментарии: для проведения пренатальной диа­
гностики необходимо знать генотип обоих родителей. 
Диагностика проводится на 9–10-й неделях гестации 
путем получения ДНК из ворсин хориона и определения 
наличия мутаций гена, ответственного за развитие 
данной формы ВДКН.

Для ВДКН возможно проведение предимплантаци­
онной диагностики. Предимплантационное генетиче­
ское тестирование может проводиться только при 
применении вспомогательных репродуктивных тех­
нологий, а именно эктракорпорального оплодотворе­
ния (ЭКО) с интраплазматической инъекцией сперма­
тозоидов. 

• Не рекомендуется проводить пренатальную тера-
пию врожденной дисфункции коры надпочечников, она 
должна рассматриваться как экспериментальная, про-
водимая в рамках клинических исследований в специ-
ализированных центрах, имеющих соответствующий 
протокол исследования и разрешение комитета по эти-
ке [96, 97].

Уровень убедительности рекомендаций В (уро-
вень достоверности доказательств — 2) 

Комментарии: пренатальная терапия проводит­
ся с целью избежать или снизить степень вирилиза­
ции наружных половых органов у плода женского пола 
с дефицитом 21-гидроксилазы или 11в-гидроксилазы. 
Для терапии применяется дексаметазон**, который 
не инактивируется плацентарной 11в-гидроксистеро­
иддегидрогеназой и проникает к плоду. Поскольку те­
рапия должна начинаться с момента установления бе­
ременности, когда уровень кортизола у плода очень 
низкий, то в определенные периоды уровень глюкокор­
тикоидов будет значительно превышать физиологи­
ческий. Пренатальная терапия не позволяет избежать 
в дальнейшем пожизненной терапии и не является про­
филактикой сольтеряющих состояний в послеродовом 
периоде. Терапия показана только плодам женского пола 
с дефицитом 21-гидроксилазы. Дефицит 21-гидрокси­
лазы является аутосомно-рецессивным заболеванием, 
и в семье, имеющей больного ребенка, вероятность бе­
ременности больной девочкой составляет 12,5%. По­
скольку пренатальная диагностика возможна только 
на 10-й неделе беременности, то в 87,5% случаев плод 
будет напрасно получать высокие дозы глюкокортико­
идов с 4–6-й до 10-й недели гестации. Известны отри­
цательные последствия воздействия дексаметазона** 
на мать во время беременности: патологический набор 
веса, нарушения углеводного обмена и риск развития ар­
териальной гипертензии. Не до конца изучены возмож­
ные эффекты воздействия высоких доз дексаметазона** 
на плод на ранних сроках гестации. Вследствие всего вы­
шеизложенного пренатальная терапия не может быть 
рекомендована для внедрения в клиническую практику. 
Требуются дальнейшие исследования.
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ПРИЛОЖЕНИЕ А3. 

Справочные материалы, включая соответствие показаний к применению и противопоказаний, способов приме-
нения и доз лекарственных препаратов инструкции по применению лекарственного препарата.

Рисунок 1. Схема стероидогенеза с указанием ферментов, участвующих в синтезе кортизола, дефекты которых приводят к врожденной 
дисфункции коры надпочечников.
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ПРИЛОЖЕНИЕ Б.

Рисунок 2. Алгоритм действий врача для диагностики и лечения врожденной дисфункции коры надпочечников у детей.

Примечание: * НСНГ — неправильное строение наружных гениталий; СТ — сольтеряющая форма; ПВ — неклассическая форма.
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ПРИЛОЖЕНИЕ Г1.

Рисунок 3. Шкала Прадера для оценки степени вирилизации наружных половых органов при врожденной дисфункции коры надпочечников. 

Источник: Prader A Der genitalbefund beim pseudohermaphroditismus femininus der kengenitalen adrenogenitalen syndroms. // Helv Paediatr Acta, 
1954, N9, p.231-248

2 степень вирилизации — гипертрофия клитора и частичное сращение больших половых губ.
3 степень вирилизации — клитор гипертрофирован и сформирована его головка, сращение половых губ формирует урогенитальный синус — 

единое мочеполовое отверстие у основания клитора.
4–5 степень вирилизации — гипертрофированный клитор напоминает нормальный половой член, однако имеется его искривление (фиксация 

к промежности), урогенитальный синус открывается на стволе или головке полового члена (пинеальная уретра).
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